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umeur  stromale  jéjunale  associée  à  la  maladie  de
on Recklinghausen.  À  propos  d’un  cas
ejunal  stromal  tumor  associated  with  Von  Recklinghausen’s  disease.
 case  report
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2012Les  localisations  digestives  de  la  maladie  de  Recklinghausen  posent  un  certain  nombre  de
problèmes  diagnostiques,  évolutifs  et  thérapeutiques.  Plusieurs  travaux  récents  ont  attiré
l’attention  sur  la  forte  incidence  de  tumeurs  stromales  gastro-intestinale  (GIST)  souvent
multiples,  dans  le  cadre  de  la  maladie  de  Von  Recklinghausen.  Nous  rapportons  ici  une
observation  particulière  par  son  mode  de  révélation  découvert  à  l’occasion  d’une  périto-
nite  appendiculaire.  L’association  entre  GIST  et  maladie  de  Von  Recklinghausen  doit  être
connue,  et  ne  doit  pas  être  confondue  avec  des  neuroﬁbromes  permettant  ainsi  d’instaurer
un  schéma  de  surveillance  vue  leur  risque  de  malignité  potentielle.
Observation
Un  malade  de  66  ans  était  hospitalisé  aux  urgences  chirurgicales  pour  prise  en  charge
d’une  douleur  abdominale  ayant  commencé  deux  jours  avant  son  hospitalisation,  étant
localisée  initialement  au  niveau  de  la  fausse  iliaque  droite  et  devenue  généralisée  dans
tout  l’abdomen  24  heures  avant  sa  consultation  aux  urgences.  Le  malade  avait  comme
antécédent  une  hypertension  artérielle  bien  suivie.
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iTumeur  stromale  jéjunale  associée  à  la  maladie  de  Von  Reck
L’examen  clinique  à  l’admission  retrouvait  une  défense
abdominale généralisée  associée  à  une  ﬁèvre  chiffrée  à
39,5 C,  tachycardie  à  110  bat/min  et  une  polypnée  à
24 cycle/min.  Le  reste  de  l’examen  était  caractérisé  par  la
présence des  lésions  cutanées  caractéristique  de  la  mala-
die de  Von  Recklinghausen,  caractérisé  par  une  atteinte
cutanée se  manifestant  sous  la  forme  de  taches  café  au
lait et  de  neuroﬁbromes  généralisée  sur  tout  son  corps.
Un scanner  abdominale  a  été  réalisé  en  urgence  et  qui  a
mis en  évidence  un  épanchement  abdominale  de  moyenne
abondance au  niveau  du  cul  de  sac  de  Douglas  et  des  gout-
tières pariéto-coliques  droite  et  gauche,  l’appendice  paraît
augmenté de  volume  avec  image  de  stércolite  en  regard.
Devant ce  tableau  de  péritonite  appendiculaire,  une  prise  en
charge chirurgicale  était  décidée.  L’exploration  chirurgicale
retrouvait une  péritonite  négligée  d’origine  appendiculaire
avec un  épanchement  purulent  dans  la  cavité  péritonéales
et plusieurs  fausses  membranes.  Un  traitement  étiologique
a été  réalisé  consistant  à  une  appendicectomie  et  un
lavage péritonéal  abondant  au  sérum  physiologique  tièdes.
L’exploration du  reste  de  la  cavité  abdominale  a  mis  en  évi-
dence un  processus  tumorale  de  5  cm  de  longueur  environs,
à développement  extraluminale  (Fig.  1  et  2)  situé  à  40  cm  de
Figure 1. Image opératoire du GIST grélique.
Figure 2. Développement exoluminale de la tumeur.
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chausen  13
’angle  duodéno-jéjunale.  Devant  la  présence  du  tableau  de
éritonite négligée  et  la  proximité  de  la  tumeur  de  l’angle
uodéno-jéjunale l’abstention  chirurgicale  a  été  décidée.
es suites  opératoires  étaient  simples  et  le  malade  est  sor-
ie à  j+5,  et  convoqué  pour  un  complément  de  bilan  ainsi
u’un geste  de  résection,  un  mois  après.  Un  bilan  morpholo-
ique effectué  lors  de  sa  nouvelle  hospitalisation  conﬁrmait
a présence  d’une  seule  lésion  nodulaire  unique,  d’aspect
umoral de  l’intestin  grêle  a  45  cm  d’un  angle  duodeno-
éjunale mesurant  40  mm  de  diamètre.  Le  malade  a  été
epris un  mois  par  la  suite  ou  une  courte  résection  segmen-
aire avec  anastomose  immédiate  a  été  effectué.  L’étude
natomopathologique de  la  lésion  montrait  qu’il  s’agissait
’une tumeur  à  cellules  fusiformes  dont  le  phénotype  était
elui des  tumeurs  stromales  GIST.  L’immuno-marquage  mon-
rait que  les  cellules  étaient  fortement  positives  pour  les
nticorps anti-CD  117  et  anti-CD  34,  faiblement  positives
our l’antiprotéine  S  100,  et  négatives  pour  les  anti-actines
usculaires lisses  alpha-desmine.  L’index  mitotique  était
nférieur à  mitose/10  champs.
L’évolution  postopératoire  a  été  favorable.  Nous  avons
dressé le  malade  par  la  suite  à  un  dermatologue  pour  prise
n charge  de  sa  maladie  de  Von  Recklinghausen  cutanée  et
ous  avons  proposé  une  surveillance  annuelle  par  un  enté-
oscanner.
iscussion
a  neuroﬁbromatose  de  type  I,  appelée  aussi  périphérique
u maladie  de  Recklinghausen,  concerne  une  naissance  sur
000, résulte  d’une  transmission  autosomique  dominante,
eut être  sporadique,  et  implique  une  anomalie  sur  le  chro-
osome 17.
Les  atteintes  digestives  de  la  maladie  de  Recklinghausen
urviennent à  l’âge  moyen  de  la  vie,  cas  de  notre  observation
linique, en  général  bien  plus  tard  que  les  lésions  cutanées,
t peuvent  être  divisées  en  quatre  entités  [1]  :
les lésions  du  système  nerveux  digestif  intrinsèque  et  de
ses  tissus  de  support  ;
les  tumeurs  stromales  ;
les  tumeurs  endocrines  du  duodénum  et  de  la  région
périampullaire ;
des  tumeurs  diverses  non  classables  dans  les  catégories
précédentes [2].
Une atteinte  digestive  est  présente  chez  environ  7  à  25%
es malades  atteints  de  maladie  de  Von  Recklinghausen.  À
ôté du  tube  digestif  qui  est  le  plus  souvent  concerné,  le
oie et  le  pancréas  peuvent  également  être  atteints  [3].  La
otion  de  malignité  doit  être  présente  à  l’esprit  car  globale-
ent le  risque  de  tumeurs  malignes  au  cours  de  la  maladie
e Recklinghausen  serait  quatre  fois  plus  élevé  que  dans  la
opulation générale  [4].  Les  circonstances  diagnostiques  des
umeurs stromales  GIST  sont  variables  :  découverte  fortuite,
ouleurs, syndrome  de  masse,  anémie,  hémopéritoine,  et
urtout  hémorragie  digestive  qui  est  le  symptôme  le  plus  fré-
uent [1—3].  Un  des  points  particuliers  de  notre  observation
st la  révélation  de  cette  tumeur  digestive  de  fac¸on  for-
uite par  un  tableau  de  péritonite  appendiculaire.  Comme
ans notre  observation,  la  plupart  d’entre  elles  présentent
ependant le  proﬁl  immuno-histochimique  caractéristique
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es  GIST,  déﬁni  notamment  par  l’expression  du  marqueur  C-
it et  de  la  protéine  CD34  [3,4].  Toutes  les  études  évoquent
es difﬁcultés  du  diagnostic  histologique,  celles  à  faire  la
art entre  malignité  et  bénignité  et  donc  les  incertitudes
ronostiques :  la  combinaison  d’un  index  mitotique  supé-
ieur à  cinq  mitoses  pour  50  champs  à  fort  grossissement  et
ne  taille  supérieure  à  5  cm  sont  très  en  faveur  de  la  mali-
nité [1,4,5].  La  tumeur  GIST  stromale  observée  chez  notre
alade présente  plusieurs  points  communs  avec  les  cas  déjà
apportés au  cours  de  la  maladie  de  Von  Recklinghausen  :  la
écouverte tardive,  après  40  ans,  chez  des  malades  présen-
ant les  signes  cutanés  caractéristiques  de  la  maladie  [1]  ;
a localisation  au  niveau  de  l’intestin  grêle  [6]  :  c’est  le  site
référentiel de  survenue  des  GIST  associées  à  la  maladie  de
on Recklinghausen,  suivi  par  l’estomac.
Le  risque  de  malignité  de  la  tumeur  observée  chez  notre
alade, peut  être  classé  en  une  tumeur  de  bas  risque  de
alignité selon  la  classiﬁcation  pronostique  de  Miettinen,
ue qu’elle  présentait  :  une  taille  de  5  cm  (entre  3  à  6  cm),
n faible  index  mitotique  (inférieur  à  5  mitoses/50)  et  enﬁn
ne localisation  grélique.
L’imagerie radiologique  peut  également  jouer  un
ôle diagnostique  dans  cette  affection,  notamment
’entéroscanner  qui  permet  le  dépistage  des  lésions  diges-
ives, leur  dénombrement  et  leur  localisation.  Néanmoins,
l ne  permet  pas  de  diagnostic  histologique.  Le  traitement
e ces  lésions  repose  essentiellement  sur  la  chirurgie,  dont
a seule  limite  est  le  caractère  parfois  multiple  des  locali-
ations GIST  [1]  qui  peut  obliger  à  ne  réaliser  que  l’exérèse
es localisations  symptomatiques  ou  compliquées  [6,7].
Le  traitement  de  choix  pour  les  GIST  primaires  non
étastatique est  l’exérèse  chirurgicale,  comme  chez  notre
atient. En  cas  de  métastases,  la  chimiothérapie  était  répu-
ée inefﬁcace  [7,8].  La  survie,  pour  une  tumeur  primitive
solée (cas  de  notre  observation),  est  de  50  à  56  %  à  cinq  ans
t de  35  à  43  %  à  dix  avec  un  pronostic  plus  favorable  pour
’estomac que  pour  l’intestin  grêle  [8].
Récemment,  des  améliorations  spectaculaires  ont  été
btenues utilisant  le  STI  571  (Glivec,  Novartis  Bâle,  Suisse)
ans le  cas  de  métastases  ou  récidives  de  GIST  [7,8].  Cette
olécule est  l’une  des  premières  à  démontrer  son  intérêt
ans un  traitement  ciblé  sur  un  processus  tumoral  sélectif
C-KIT).
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’association  entre  GIST  et  maladie  de  Von  Recklinghausen
st relativement  fréquente,  leur  risque  potentiel  de  mali-
nité impose  l’importance  de  l’identiﬁcation  correcte  de
es tumeurs,  qui  peuvent  être  confondues  avec  des  neu-
oﬁbromes, d’où  la  nécessité  d’instaurer  des  modalités  de
épistage et  de  surveillance  pour  ces  tumeurs.  L’inhibiteur
e la  thyrosine  kinase  est  l’une  des  premières  molécules  à
émontrer son  intérêt  dans  le  traitement  ciblé  sur  un  pro-
essus tumoral  sélectif  (C-KIT).
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